





























優性遺伝形式をとるRomano-W ard症候群と常染色体劣性遺伝形式を示すJervelland Lange-Nielsen 
症候群に分類されるがJervelland Lange-Nielsen症候群は聾唖を伴うQT延長症候群で稀であり、ほ







者で、先天性438人 (22:t18歳，女性276人)と 2次性122人 (58:t20歳，女性89人)である。変異発
見率は、先天性において有意に高かった (56%vs 24%) 0 2次性では、有症候'性で、有意にQTc時間











































































































Table 1 Clinical Characteristics 01 Probands With Congenital and Acquired Long-OT Syndrome 
Coi1genit自ILOTS Acquired LOTS P value 
(n = 438) (n:; 122) 
G自nder
Female(%) 276(63%) 89 (83~も) 0.037 
Age (years) at ECG 22 :!:18 [15. 11-30] 58:t20 (63. 45・73] <0.001 
<40years(%) 362(83%) 24 (20%) <0.001 
Symptoms 
Syncope (%) 214 (49%) 100 (82%) <0.001 
TdP. VF. or cardlac arresl (%) 85(19%) 85 (70%) <0.001 
Age (years) al first evenls (range) 18士16[13.8・20) 55士22[60.41・72) <0.001 
FEaCLmG QiTlmy S ehmaisetuomrey bmeres n(t%s } 11 (28%) 4( 3%) <0.001 
corrected OT (ms) 490:165 455:144 <0.001 
nolched Twave (%) 143 (37%) 13(12%) <0.001 
TdP. cardaic arresl. TdP = lorsades de polnles. VF = ventricularfibrillation. (A， B).A= median. 
B-C = 1irst interquartile range-third inlerquartile range. 
ECG measurements in acquired LOTS were parameters wilhout secondary faclors 
図1の棒グラフは、先天性(438例)と 2次性(122
例)での、関連遺伝子変異の同定率である。先天
性において有意に高かった (56%vs 24%) (図 1
A)o 2次性では、症候性例での変異発見率が有意



























































(460 :t 46 vs. 436:t 28ms)、また女性の比率が有意
に低かった (66%vs. 86%， P<0.05)。さらに、 薬
物などの誘因の存在下での心電図では、当然なが
ら、症候'性で、のQTc時間は有意に長かった(599:t 












sIz~ 1 p3telnt 
8Iz・o 2・5pati・nls向。 >6阿 Ilenls
cLQTS一一(GlinicalPhenotypω一一一 aLQTS
aLQTS-spec市cmutations 
(15 patients， 51 ，) 
V215MiKCNQ1. R259Cんだ'CNQ1.G272V/KCNQt 
1 D t 11 V! KCNH2. M 124T I KCNH2. R176fsI KCNH2 
D342V/KCNH2. A490T/KCNH2. S706F/KCNH2 
M756V/KCNH2. P846TIKCNH2. L599F/KCNH2 
R225Qi SCN5A. L 1526spl SCN5A. K 1505dupI SCN5A 
町 IKCNH2+0伽 rmutations C令 Single mutation carriers with H492Y I KCNH2 
(3 patients， 10首)
V215M1KCNQI S277し'KCNQl
R231CIKCNQl A344sp/KCNQl “ unrecognized" cLQTS 
4SIKCNH2 亡〉
R243H/KCNQ1 D614V/KCNH2 (11 patients， 38覧)
R259CI KCNQ t 














































genome-wide association study (Newton-Cheh C 
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